Consideraciones alrededor del Libro del
Almismo, el Libro del Pensar

| término almismo fue ideado por Macedonio
E Femandez porque defendia mucho el ensimisma-

miento y el pensamiento hacia el interior, mirar
hacia adentro; cada uno somos un “si mismo” que nos
hace diferentes aunque al mismo tiempo podemos ser
iguales. Todos tenemos esa parte interior que la
medicina debe trabajar y que no puede olvidar.

SEARTALLCIA TAAYO FERNANDEE. dl, Mt

EL LIBRO DEL ALMISMO,
EL LIBRO DEL FENSAR

SER COMO TODS, PERD SER DISTINTO)

Eler e M i, e v nae e b
PAIME B FERSAL VILLEGAS.  WTE, Faid,

‘,‘u.l.l,,“

b

-
T
EETIFLIT O CHNETICA HUBAMA

FACULTAL LR METRTA
TCPTIFECRA LR TREI0AL A VEELANE,

matt

FASTTAFE Toll BOCr A D, e

“El Libro del Aimismo, el libro del pensar” nos lleva
a replantear y a repensar un poco la medicina que
queremos, una medicina vuelta a pensar.

Quiero contarles la historia de cémo se ilegé a este
libro y por qué y para qué se sigue trabajando en estos
temas: Después de mi internado y de un trabajo un

Doctora Martal.ucia Tamayo Ferndndez*
Sesién solemne del 19 de agosto de 1999

poco triste de rural, volvi al Instituto de Genéticay a la
Universidad Javeriana en donde encontré al doctor
Bernal y un espacio que estaba buscando para esa
medicina diferente que queria, con un grupo de perso-
nas que me permitia no sélo ver la medicina sino ver
muchas otras cosas mas; habia espacio para la litera-
tura, para Mafalda, para hablar de nihos, de locos,
habia incluso tiempo para hablar de medicina dentro
del golf, de carros antiguos y de todo eso fui apren-
diendo. Eso era lo que estaba buscando. Una medicina
que diera espacios diferentes, que fuera mas humani-
zada. Rapidamente me ubiqué y me quedé! No me
arrepiento en lo absoluto de haberme quedado porque
fue, ha sido y sigue siendo, una experiencia enrique-
cedora, de muchas vivencias importantes. Sabia
exactamente donde estaba y sabia que habia que
seguir rapido y habia que trabajar muchos aspectos
de esa medicina que estabamos buscando y de esa
genética especial.

Rapidamente empezamos a trabajar diversos
aspectos. Lo primero, las sorderas. Encontramos
pacientes que ademas de su problema auditivo estaban
presentando lesiones retinianas muy importantes que
los estaban incapacitando severamente. Descubrimos
que era un sindrome, que era una enfermedad genética
y comenzamos a trabajar el Sindrome de Usher.

El doctor Bernal estaba muy interesado y trabajaba
conmige en esto. Un dia nos pusimos a pensar, ¢ por
qué no ir a los institutos de sordos y empezar a buscar
cuanta enfermedad ocular pudiéramos?. Asi comen-
Zzamos un primer programa de tamizaje y paseamos
todos los institutos de sordos del pais en un trabajo
colaborativo de la Unidad de Genética Clinica, hoy el

* En su incorporacion como Miembro Correspondiente de la Academia Nacional de Medicina de Colombia.
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instituto de Genética Humana, la Fundacién Oftalmo-
logica Nacional, el Instituto Nacional de Sordos y el
Instituto Nacional de Ciegos. Visitamos mas de 17
ciudades viendo mas de 21 institutos para sordos,
después fuimos a los institutos para ciegos. Inicial-
mente el trabajo se dedico a la busqueda de la sordera
genética.

Tuvimos cpertunidad de recopilar una serie de infor-
macién que se publicé en el afic 91 sobre ese tamizaje
y obtuvimos resultados nuevos para el pais, suma-
mente importantes para nosotros; 1 de cada 88 habitan-
tes era portador del gen de Ushery la poblacién general
podia tener una frecuencia de 1/175 habitantes. La
incidencia del sindrome estaba en 3.3/100.000 habitan-
tes en Colombia. Una enfermedad que se creia desco-
nocida y que no existia en Colombia, la estdbamos
encontrando con frecuencia muy similar a lo que habia
sido reportada en otros paises

Pero seguiamos preocupados por los pacientes.
Ellos estaban presentando ademas, otra sintomatolo-
giamas compleja, preblemas neurolégicos v problemas
psiquiatricos que nos estaban indicandc que habia algo
mas que mirar. Entramos entonces a estudios de
resonancia magnética y encontramos una altisima
proporcién de anormalidades del cerebelo. Entonces
recopilamos toda esta informacion porque teniamos
mas de 36 familias afectadas con Sindrome de Usher
y demostramos algunas cosas interesantes que no se
evidenciaban en la literatura en ese momento, como
la frecuencia de anomalias de cerebelo en el Sindrome
de Usher, Tipo | y Tipo .

Pero no nos queriamos quedar ahi. Habia un pro-
blema dramatico en estas familias que estaban presen-
tando 3, 4 y 5 personas afectadas de sordo-ceguera,
de manera que entramos a estudiar los aspectos no
sélo médicos sino los psicosociales de esos pacientes,
viendo como era manejada su problematica en la
sociedad y en la familia. Encontramos un rechazo social
¥ un abandono familiar muy grande. Esto nos llevé
entonces a trabajar mas por el paciente y no tanto por
la investigacién cientifica en si.

Creamos entonces la Asociacion Colombiana de
Retinitis Pigmentaria y de Sindrome de Usher porque
era prioritario que los pacientes se agruparan, porque
ellos sufrian una tremenda discapacidad y tenian que
luchar por sobrevivir en una sociedad que los estaba
rechazando. El paciente genético es un paciente
segregado, que se siente muy distinto, no es raro que
tenga una serie de probiemas psiquiatricos y que sea
realmente visto como un ser muy extrafio dentro de la
sociedad, precisamente por ser diferente.

Rapidamente hicimos el programa de estudios
genéticos para enfermedades visuales y auditivas con

el fin de sistematizar y de organizar'nuestro trabajo.
Nos dedicamos a sistematizar casi 3.000 historias de
sordos y pudimos obtener resultados nacionales sobre
la etiologia de la sordera. Estdbamos visitando todos
los institutos de sordos del pais y teniamos una gran
cantidad de informacién que habia que analizar y traba-
jar, de manera que pudimos detectar que las causas
adquiridas ocupaban un 25 a 30 %, pero las causas
genéticas llegaban casi a un 35% y eso no lo habiamos
visto antes, y como no se conocia, habia que empezar
a trabajar en esas sorderas genéticas.

Paseamos muchos institutos, fuimos a diferentes
ciudades y empezamos a ver lo que era una investiga-
cion cientifica, empezamos a vivir el drama social de
estas enfermedades y de estas familias con varios
miembros afectados con problemas genéticos. Nifos
que ademas de su sordera tenian problemas oculares
muy serios como blefarofimosis, blefaroptosis, severos
problemas neurologicos, nifios con cardiopatias,
aislados y algunos abandonados por sus padres por
la doble limitacién, nifios con microcefalias y con
retardo mental.

Empezamos a ver que era ptrioritario hacer dos
cosas: primere, toda esta poblacién sorda necesitaba
ser evaluada desde el punto de vista ocular, porque
era imposible que siguieramos teniende esta altisima
proporcién de problemas visuales que hubiesen sido
prevenibles dentro de la poblacién sorda, y lo segundo,
dentro de la poblacion visual habia que empezar a
buscar problemas auditivos.

Seguimos trabajando con los institutos de sordos y
detectamos sorderas simulténeas con problemas
dermatolégicos, alteracion ojo-piel que resulté muy
frecuente, problemas como el piebaldismo con sarde-
ras o problemas como el sindrome de Waadenburg,
casos verdaderamente dramaticos. Lo que estdbamos
encoentrando no era un paciente sino una familia total-
mente atribulada por una enfermedad genética en va-
rias personas. Madres con problemas de poliosis, con
problemas de heterocromia de iris y sus hijos sordos.

Buscamos el Sindrome de Waadenburg también en
la poblacién sorda. La literatura mundial describe una
frecuencia del 2 al 2.5%. En Colombia tenemos
evidencia de que podemos estar en el 5%, de manera
que era importante trabajar. Para ese momento ya el
doctor Bernal habia iniciado su expedicién humana y
estabamos trabajando entonces en Providencia,
porque teniamos un interés muy grande en estudiar la
frecuencia de sordera alli. Hoy sabemos que es 5 veces
mas alta que fa de la poblacién continental.

Detectamos un problema del Sindrome de
Waadenburg en dos familias consangulneas entre si
con grandes defectos pigmentarios y sorderas, en
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poblacién de raza negra con un iris azul muy intenso.
Pero también habia otro tipo de sordera, la no sindro-
mica genética, hereditaria, autosémica recesiva. Para
ese entonces, a nuestro grupo se iba uniendo cada
vezZ mas y mas gente. Este no es un trabajo de un
Unico investigador porque nadie lo pueda hacer solo.
Eramos numerosas personas trabajando con la
colaboracién de muchos institutos.

Cuando llegé la doctora Maria Claudia Lattig, una
de nuestras estudiantes que ya hoy se fue a hacer su
doctorado a Estados Unidos, empezamos a trabajar
los aspectos moleculares y descubrimos algo muy
importante, que merecié el premio de Rhéne Poulenc-
Academia Nacional de Medicina el aho pasado,
demostrar que la sordera en Providencia no era la
misma clase de sordera que estabamos encontrando
en el sindrome de Waadenburg. Seguimos trabajando
en oftalmologia genética y teniamos el gran reto de
trabajar la Retinosis Pigmentaria. Se fueron sumando
personas que trabajaban los problemas cromosémicos,
el problema de inmunolegia, y detectamos alge que
era muy importante: una alta frecuencia de catarata
congénita infantil en Colombia. Entonces habia que
empezar a trabajaria porque era una de las mas
grandes discapacidades que podiamos encontrar en
la poblacién infantil en nuestro pais. Buscamos la
etiologia de esas cataratas en un trabajo que hizo la
doctora Adriana Crdéfiez, otra de nuestras colabora-
doras del Instituto. Desarrollamos un estudio epidemio-
I6gico, etiolégico y genético, en el que se sumarcon méas
de 17 oftaimdlogos de todo el pais y volvimos a recorrer
todo el territoric colombiano haciendo todas estas
pruebas para tratar de definir la etiologia basica de la
catarata congénita e infantil en Colombia. Adelantamos
estudios bioquimicos, citogenéticos, todo el analisis
genético clinico y toma de DNA porque encontramos
una gran proporcion de familias con causa genética.
El 64% de las cataratas que encontramos eran
genéticas, y el 56%, autosémicas dominantes; eso esta
hablando de familias grandes con 4, 5, 6 6 7 personas
afectadas. Estabamos nuevamente viviendo el drama
social de una familia con un problema genético. Vimos
muchos niflos Down con cataratas que a su vez tenian
otra discapacidad y eso no es facil de manejar, ni para
el paciente ni para el médico. Madres con catarata que
a su vez tenian microftalmos con 3 hijos de los cuales
2 estaban afectados igual que elias. Nuevamente
estabamos viviendo un problema social muy serio.

En este seguir caminando por la investigacion y el
trabajo, con el doctor Alvaro Rodriguez encontramos
una familia que él conoce desde hace muchos afos,
afectada de Retinoschisis Juvenil Ligada a X. Con el
doctor Roberto Mendoza, otro de los médicos que

también se fue para Estados Unidos, trabajamos el
aspecto genético y encontramos una mutaciéon nueva
en este gen de la Retinoschisis, trabajo que nos
permitié el afio antepasado recibir el premio Rhéne
Poulenc-Academia Nacional de Medicina. El logre no
solo fue cientifico, sino el haber podido ayudar a las
37 personas afectadas en esta familia. Habia méas de
50 mujeres portadoras que estaban esperando el
diagnéstico molecular para que les hiciéramos una
asesoria genética adecuada. Aqui la investigacion tuvo
esa aplicacién social que queriamos y logramos
resolverie una gran incognita a las familias.

Pero los pacientes seguian esperando mas. Habia
un compromiso muy serio, no podiamos ser médicos
de diagnéstico solamente para dejar ahi a los pacien-
tes; teniamos que seguir trabajando por ellos y nos
dedicamos a divuigar los conccimientos que ellos
necesitaban saber. Hicimos una serie de manuales,
como el Manual para el Sindrome de Usher y la Reti-
nitis, luego la Sociedad de Ciegos del Uruguay nos
financié el Manual de Sordocegueras. Ambos se
repartieron en todo el pais. Posteriormente Colciencias
nos financiaria un libro mas completo, un texto de
Medicina, vy, finalmente, sacamos la Coleccion
“Derecho a vivir en desventaja’. Trabajamos por ese
enfermo que tiene una desventaja genética, tenemos
ya nueve tomos en donde les hablamos a los pacientes
sobre su enfermedad, en un lenguaje que ellos
entiendan, que la medicina les llegue y que sepan que
la medicina les estd aportando mas que un simple
diagnéstico.

Entodo ese caminar volviamos todo el tiempo sobre
Borges, Macedonio, Cortézar, porque habia que pensar
y repensar la forma como estdbamos viviendo, no sélo
la vida, sino la medicina misma. Se me ocurrié sentar
estas tres personas en una tertulia imaginaria: Borges,
Cortazar y Macedonio, tomar tedo su pensamiento
filosdfico, su ideologia y ponerlo a la luz de la medicina
hablandole al paciente para que sobrelleve mejor su
enfermedad genética. De manera que estos tres
personajes resultaron coautores de un ensayo que
nadie lo habia hecho. Implicé incluso viajar a Buenos
Aires, visitar la tumba de Macedonio, visitar su hijo,
leer todo lo que de él encontramos, retomar todos sus
manuscritos y empezar a estudiarlo mucho mas a
fondo. Visitar también los oftalmélogos que en Buenos
Aires evaluaron a la familia Borges, mirar sus historias
y estudiar una gran cantidad de cosas que estaban
aportando datos para todo este andlisis. Borges es por
excelencia el aspecto fantasioso e infinito; Cortazar es
el maestro del encuentro y los desencuentros y
Macedonio es el maestro del absurdo, el maestro de
lo aparentemente ilégico, pero haciéndonos ver la
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légica que hay en el absurdo. A él se le ocurre que uno
puede escribir un libro en el que solamente haya
préologos, sin capitulos, puede ser un prélogo novelado
o una novela prologada, de manera que se me ocurrié
usar ese estilo macedoniano para llamar la atencion
de alguna forma a todos los médicos y a la medicina
misma. Hicimos entonces dos introducciones, porqué
no, la introduccién primera que el doctor Bernal escribid
¥ la introduccién segunda que era la mia. Macedonio
tiene frases como esta, para que vayan conociendo
un poco de este personaje que es absolutamente
fantdstico: “Para que aparezca la primera novela buena
es preciso que se escriba la dltima novela mala”, y si
hacemos el ditimo ensayo malo, me dije, ;por qué no
vendra después el primer ensayo bueno?
Macedonio, el hombre del pensar, el de la guitarra
del pensar, el tango del pensar, el cigarrillo del pensar.
Nos hace repensar y replantear muchas cosas de la
vida. Macedonio no era un paciente genético pero se
sintié enfermo, nunca se sintié a gusto con su fisico,
no le gustaba su estatura, no le gustaba su fealdad.
Borges confiesa que no fue feliz y era un paciente
genético, tenia una enfermedad autosémica dominan-
te; y Cortézar, et hombre que nunca envejecié, parece
que de alguna forma si tuvo una enfermedad de tejido
conectivo. A los tres los uni6 la enfermedad, los unié la
medicina, su odio y/o su disgusto por la medicina,
hablaron mucho de los médicos y los tres criticaron
mucho la medicina; luego si tenian mucho en comun,

Macedcnio Feméndez y su guitamra del pensatr. Foto de la
portada del Libro Teorfas. Obras completas tomo I,
Edicionas Corregidor, 1981, Buenos Aires.

El libro queria llegarle a los pacientes para darles
una mano de apoyo, para decirles que conocemos su
problematica, sabemos lo que es vivir con una
enfermedad genética, pero que hay muchas cosas que
mirar, hay muchas cosas que analizar.

E! Libro del Almismo, lleva: un prélogo que no es
prélogo como Primer Prélogo. Luego un Prélogo inevi-
tablemente Segundo porque va inevitablemente des-
pués del Primero. El Tercer Prélogo ilégico porque ese
es Macedonio Fernandez. El Cuarto Prélogo buscado
porque Cortazar es el buscador por excelencia. Quinto
Prélogo infinito que es Borges. Sexte Préloge no Prolo-
gado que era la triologia de estos hombres y el Prélogo
después del Sexto, o sea el Séptimo, recibiendo la
noticia, ahi comenzabamos a plantearle al paciente lo
que habia que pensar, de recibir una noticia como un
diagndstico genético, elaborar el duelo, gque es el
Prélogo resignado, aceptamos como somos que es
importante hacerlo. El Prélogo Noveno, el dificil arte
de ir de la enfermedad al humor. Siempre me ha
parecido que la medicina debe manejar el humor, el
médico debe manejarlo, ya se usa incluso el humor
como terapia de manera que es un aspecto importante
porque es un modo muy amable y muy tiemo de llegarle
a los pacientes y a las familias. El Prélogo Décimo,
conviviendo con la enfermedad, convivir con un probie-
ma, el prélogo imaginario de los efectos posteriores
de la enfermedad genética y la imagen de si mismo.

Macedonio decia cosas aparentemente absurdas
como esta: “Basta que algo no se entienda para que
tenga mucho sentido, lo muy claro es sospechoso;, casi
tode lo que no dijo nada se redacltd perfecto”. Podia
ser cierto, puede serlo, por eso habia que seguir en
esos términos habldndole al médico y hablandole al
paciente. El Prélogo Moribundo para manejar un poco
la muerte del ser querido. EI X1l Prélogo en tertulia, el
yo paciente, yo como genetista y como paciente al
mismo tiempo que soy, queria hablarle al paciente en
términos de un paciente y queria también decirle el yo
genetista lo que su médico le puede decir. Y el iltimo
prélogo, el genéticamente ultimo, la herencia no
histeria.

El Libro no tiene principio porque se pusde leer cual-
quier capftulo, “el principio del discurso es la parte mas
dificil y desconfio de los que empiezan por ér', otra de
las célebres frases de Macedonio, y todo termina, si
es que puede terminar con un Capitulo, el tnico Capi-
tulo, el primero y tltimo, por fin con unas conclusiones
que el lector escribe; Macedonio no finalizaba sus
cosas y decia “Huyo de asistir al final de mis escritos
por lo que antes de ello los termind”. Terminar antes
de llegar al final es un aspecto interesante, de hecho
se inventd el brindis infinito porque lo hizo tan cornto
que no le cupo el final y se volvié infinto. Eso era lo
gue nos estaba ensefiando Macedonio y coincidia con
lo que yo habia aprendido a lo largo del trabajo, no
tiene uno que saberlo todo pero por lo menos que lo
sepan los demds y saber qué es lo que tienen que

Revista MEDICINA - Voi.21 No.3 (51) - Noviembre 1999 25



saber los demds. “Hay tantas cosas que aunque yo
me vaya de este mundo sin saberlas me preocupan
que las sepan ustedes”, y eso era lo que queriamos
trabajar con los estudiantes y con los pacientes.

¢ Qué viene después del almismo?, porque esto es
el pasado y el presente de!f “Aimismo”. Después viene
el paciente. Seguir trabajando por él, seguir buscando
esa mejor comunicacién del médico con la medicina,
con la sociedad, porque la familia es la base de la
sociedad.

La comunicacién social es el futuro de la medicina,
quiza incluso dependa especificamente de eso. Si la
medicina no mira la comunicacién asf, las medicinas
alternativas y todo lo demas se nos va a ir de las manos.
Esto es lo que viene después del Aimismo y después
de haber pensado y repensado la medicina.

Finalmente, otra de las célebres frases de
Macedonio, la primera que me cautivé: “Fueron tantos

los que faltaron que si falta uno méds no cabe’. Falta
mucho por hacer y faltan tocdavia muchas cosas que
nos quedan y me falta simplemente agradecerle a la
larga lista de los que tengo que agradecer en este
trabajo: al Instituto de Genética Humana en la Univer-
sidad Javeriana, a mis compaferos y amigos del
Instituto porque todo este trabajo se hizo con ellos. A
la Fundacién Oftalmolégica Nacional porque hemos
caminado juntos todes estos afos; a PREGEN, la Red
Colombiana de Medicina Genética porque también nos
ha acompafiado y nos ha colaborado siempre. A
Colciencias y a la Fundacién Banco de la Repubilica,
que han financiado todos estos trabajos. A mi familia.
Al doctor Jaime Bernal de quien todos saben el carific
que le tengo y un agradecimiento infinito, tan infinito
como el infinito fantastico de Borges. A ustedes, mil
gracias por oirme estas inquietudes y por estar hoy
conmigo en este dia tan especial.
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